Hej!

Här kommer lite blandad information från mig på Rett Center, april 2010:

Om forskning
  * European Scientific Rett Research Association, är ett samarbete mellan en grupp europeiska forskare i ämnet Rett syndrom. På ESRRAs hemsida presenteras vilka som ingår i gruppen, planerade aktiviteter och aktuell forskning om Rett syndrom. Liksom lista på tidigare publicerade artiklar.

http://www.europeanscientificrettresearchassociation.eu/index.htm
  *Nya upptäcker inom det genetiska området tillkommer allt eftersom, liksom ny teknik för genetiska undersökningar. Man har nu, förutom många olika mutationer på MECP2-genen, några fler mutationer där det kliniska uttrycket liknar Rett syndrom. Det kan innebära att flera olika sökningar bör göras om MECP2-undersökning med sekvensering och MLPA- metodik är negativ. (På http://www.mrc-holland.com finns en del förklaringar om den tekniken – ett behov jag hade).

Klinisk Rett syndrom med mycket tidig debut av svårbehandlade anfall kan orsakas av en mutation på CDKL5-genen på X-kromosomens korta arm. Artikel finns redovisad i senaste numret av På Rett Väg som kan läsas eller laddas ner från Rett Centers hemsida. Inom ESRRA pågår arbete att sammanställa information om flera personer med konstaterad mutation CDKL5, för att få större underlag för ökad förståelse och bättre kunskap.

FOXG1 (mutation på kromosom 14q12) kan kopplas till den kliniska bilden av medfött Rett syndrom. Många artiklar om den har kommit under 2009 och om man söker på ”FOXG1, Rett syndrome” så bör de komma upp. Ett par finns här nedan:

· FOXG1 is Responsible for the Congenital Variant of Rett Syndrome
The American Journal of Human Genetics, 2008;Volume 83, Issue 1, Pages 89-93
F. Ariani, G. Hayek, D. Rondinella, R. Artuso, M. Mencarelli, A. Spanhol-Rosseto, M. Pollazzon, S. Buoni, O. Spiga, S. Ricciardi

· 14q12 Microdeletion syndrome and congenital variant of Rett syndrome 

           European Journal of Medical Genetics, 2009;Volume 52, Issues 2-3, Pages 148-152 
Maria Antonietta Mencarelli,a Tjitske Kleefstrab, Eleni Katzakia, Filomena Tiziana   Papaa, Monika Cohenc, Rolph Pfundtb, Francesca Ariania, Ilaria Melonia, Francesca Maria and Alessandra Renieria
Mer om den genetiska forskningen kan läsas i senaste numret av ”På Rett Väg” där Ingegerd Witt Engerström redovisar från en forskningskonferens om de senaste genetiska tankarna, september 2009:  http://www.rettcenter.se/media/prv/Prv27-09.pdf
*Där finns även andra artiklar kort sammanfattade, bl.a. denna:  

 Tay G, Graham H, Graham HK, Leonard H, Reddihough D, Baikie G. Hip displacement and scoliosis in Rett syndrome - screening is required. Dev Med Child Neurol. 2009 Jul 3.

Diagnosen Pitt-Hopkins syndrome och hur den förhåller sig kliniskt till Rett syndrom får jag återkomma till längre fram. Det finns likheter med Rett syndrom, men också olikheter. 
Kommande konferens
Tidig information från Rett Centers musikterapeut, Märith Bergström-Isacsson, om en kommande konferens som inte är direkt om Rett syndrom, men intressant om man är intresserad av kommunikation, språk och barns – och människans - utveckling:

"The Swedish Conference of Music & Language"  

genomförs i Stockholm19 november 2010.  Lokal ännu inte bestämd. 

Den organiseras av musikterapeuten vid Rett Center, Märith Bergström-Isacsson och Ulf Jederlund, musikterapeut/leg.psykoterapeut i Stockholm. 

Föreläsare kommer att vara:

1. Steven Mithen, författare till böckerna "After the ice" och "The Singing Neanderthals". 
2. Colwyn Trevarthen, Skottland, professor i barnpsykologi, spädbarnsforskare och biolog som har forskat och skrivit mycket om tidig kommunikation i ett musikaliskt tonläge. 

3. Jan Fagius, docent i neurologi vid Uppsala Universitet och överläkare i neurologi vid Akademiska sjukhuset i Uppsala. Han har bl.a. skrivit "Hemisfärernas musik”.

Dagen kommer att innehålla presentationer utifrån var och ens specifika områden och sedan en paneldebatt/diskussion kring frågor som t.ex.: “The origin and evolution of language” och “The role of music in development of human language”.

  Målgrupper är musikterapeuter, musikpedagoger, neurologer, psykologer, psykoterapeuter, språkpedagoger, logopeder och specialpedagoger. Men alla med intresse för området musik och språk, utvecklingspsykologi och människans kommunikativa utveckling är givetvis välkomna! 

Sprid gärna den här informationen till alla som ni kan tänka er kan vara intresserade! 

 Detta är ett första utskick och ytterligare detaljer kring arrangemanget kommer under våren. Information kommer att läggas ut på:

www.rettcenter.se            

www.jederlund.se
Kontaktperson på Rett Center är Märith Bergström-Isacsson, Musikterapeut, doktorand, Rett Center Östersund, Aalborgs Universitet. 

marith.bergstrom-isacsson@jll.se
Gunilla Larsson

Leg. sjukgymnast, Med.Lic

Rett Center

Frösö Strand, Box 601, 832 23 Frösön

Tel: +46-63-15 48 10 (sekr); +46-910-392 41; +46-70-658 70 42

gunilla.e.larsson@jll.se

Doktorand vid Inst för samhällsmedicin och rehabilitering, enheten för sjukgymnastik, Umeå Universitet

